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Mutacja genu GATA4 zrodlem wad serca

Mutacja pojedynczego genu ma zwiazek z rozwojem dwoch rodzajow choroéb serca - ubytku
przegrody miedzykomorowej u noworodkow oraz niewydolnosci serca u dorostych -
informuje pismo "Cell".
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Naukowcy z Gladstone Institutes w San Francisco przeprowadzili analize genetyczna w rodzinie,
w ktorej powszechna byta mutacja genu GATA4. Blisko potowa dzieci w badanej rodzinie rodzita sie
z ubytkiem przegrody miedzykomorowej, a u wielu os6b we wczesnej dorostosci diagnozowano
niewydolnos¢ serca.

Gen GATA4 odgrywa niezwykle istotng role w prawidtowym rozwoju i funkcjonowaniu serca.
Kodowane przez GATA4 biatko o tej samej nazwie aktywuje lub wycisza inne geny zwiazane
z rozwojem tego narzadu.

Naukowcy pobrali od rodziny probki skory i przeprogramowali je, by stworzy¢ z nich komorki serca.
Pozwolito to zaobserwowac nieprawidlowosci w zakresie aktywacji i wyciszania genéw. Deregulacja
polegajaca na wyciszaniu dotyczyta m.in. gendw bioracych udzial w procesie rozwoju serca w okresie
prenatalnym, w tym tych odpowiedzialnych za powstawanie przegrody miedzykomorowej. Aktywacji
ulegaly natomiast geny zwigzane z ksztatltowaniem innych narzadéw, cho¢ w danym momencie ich
aktywnos$¢ nie byla potrzebna i powinny by¢ wyciszone.

Dalsze obserwacje wykazaly, ze mutacja genu GATA4 hamowata dziatanie innego genu bioracego
udzial w procesie rozwoju serca, a mianowicie TBX5. Aby rozwoj przebiegatl prawidtowo, oba te geny
powinny ze soba wspolpracowacd. Jesli jednak jeden z nich jest zmutowany, drugi nie jest w stanie
pracowac normalnie.

Z powodu pojedynczej mutacji praktycznie cala sie¢ genow regulowanych przez GATA4 oraz TBX5
byta zakldécona, co powodowato rozwdj choroby.

Cho¢ trudno jest opracowac lek regulujacy dziatanie gendéw o tak szerokim zakresie wptywu,
naukowcy maja nadzieje, ze w przysztosci uda sie naprawi¢ czes¢ szkéd wyrzadzonych przez mutacje.
Zidentyfikowali oni skupisko gendéw kontrolowanych przez GATA4, ktore mogloby staé sie
potencjalnym celem lekdow.
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Co naprawde skreca polaryzacje swiatla?

W jaki sposob powinnismy mysle¢ o projektowaniu laserow?
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Szczyt mozliwosci psychicznych przypada na
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Wykazaly badania psychologéw z Polski i Australii.
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Wrzodziejace zapalenie jelita grubego

Moze mie¢ zwiazek z wodnymi bakteriami.
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Pierscienie Saturna "zniknely"

Mozna za to zobaczy¢ ich cien na tarczy Saturna.
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W Europie slabnie wolnos¢ akademicka

Wolnos¢ akademicka w wiekszos$ci krajéw Europy ulegta erozji .

27-11-2025

Az 32 studenckie kola naukowe w tegorocznej
edycji ScienceCom

Zwiazane z komunikacja naukowa wydarzenie odbywa sie w czwartek i piatek,
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Dzien Czasu”

Wyktady, warsztaty i wystawa poswiecone historii pomiaru czasu
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